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El cribratge neonatal identifica malalties poc 
freqüents que poden ser mortals o 
comprometre molt la qualitat de vida
Aquest any 2019 es compleixen 50 anys de les primeres 
proves de detecció precoç neonatal realitzades a Catalu-
nya. Des que l’Institut de Bioquímica Clínica de Barcelona 
ho va fer per primera vegada l’any 1969, gairebé la totalitat 
dels nadons que neixen a Catalunya se sotmeten a la prova 
al taló per tal que se’ls puguin detectar precoçment algu-
nes malalties molt poc freqüents però que poden compro-
metre molt seriosament la seva qualitat de vida.
Des del seu inici i fins l’any 2018, en el marc del Progra-
ma de Cribratge Neonatal de Catalunya, s’han analitzat les 
mostres de 2.788.179 nadons. Entre aquests, s’han detec-
tat 1.955 casos de malalties genètiques i/o endocrines, que 
han estat tractades en unitats especialitzades de referència. 
Amb la instauració d’un tractament precoç s’ha millorat 
la qualitat de vida d’aquests infants i, en alguns casos, se’ls 
ha pogut guarir. En aquest sentit, cal recordar que la prova 
del taló permet dur a terme la detecció, el diagnòstic i el 
tractament de determinades malalties fins i tot abans que 
apareguin els primers símptomes.
Des del seu inici, el Programa de Cribratge Neonatal 
de Catalunya s’ha anat ampliant en diverses ocasions i, ac-
tualment, inclou 24 malalties integrades en més de 7.000 
condicions clíniques que tenen una baixa incidència en la 
població.
El cribratge es va iniciar a Catalunya amb la detecció 
de la fenilcetonúria, una malaltia genètica hereditària, i va 
ampliar-se als anys 80 amb l’hipotiroïdisme congènit, el 
tractament precoç del qual evita discapacitats greus. L’any 
1999 es va incorporar al programa la fibrosi quística, que 
provoca alteracions digestives i respiratòries. El 2013 s’hi 
va incloure la detecció d’un grup de 19 malalties metabòli-
ques i, l’any 2015, la malaltia de cèl·lules falciformes. La 
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darrera incorporació es va produir el 2017 i va suposar 
que el sistema sanitari públic català esdevingués el primer 
d’Europa en poder detectar la immunodeficiència combi-
nada greu, una malaltia genètica del sistema immunitari 
que cada any podria afectar a Catalunya entre 1 i 4 na-
dons, els coneguts com a “nens bombolla” (Figura 1). L’any 
FIGURA 1.  Ampliacions successives de les malalties incloses al 
Programa de Cribratge Neonatal de Catalunya
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2018 va ser diagnosticat i tractat amb èxit el primer infant 
diagnosticat d’aquesta malaltia a través del programa de 
cribratge.
En els darrers 10 anys, la majoria de malalties detec-
tades han estat l’hipotiroïdisme congènit (369 casos) i la 
fenilcetonúria (126) (Figura 2). Aquestes dues malalties 
concentren el 70% de tots els casos detectats des de 1969.
En què consisteix la prova del taló?
El Programa de Cribratge Neonatal té com a objectius la 
detecció, el diagnòstic i el tractament precoç de les malal-
ties abans esmentades. És una eina de gran eficàcia que 
s’ofereix a tots els infants nascuts a Catalunya. La prova del 
taló habitualment es duu a terme al centre maternal on 
neix el nadó. El moment idoni per a la presa de la mostra 
és 48 hores després del naixement de l’infant.
La prova consisteix en una punxada superficial al taló 
del nadó per extreure’n unes gotes de sang i deixar que 
impregnin un paper absorbent homologat per ambdues 
cares. El paper s’envia a un laboratori especialitzat (Labo-
ratori de Bioquímica i Genètica Molecular de l’Hospital 
Clínic de Barcelona) per a l’anàlisi de la mostra. Juntament 
amb la recollida de la sang impregnada en paper es re-
cullen les dades de la família i el nadó en una fitxa que, 
posteriorment, s’utilitza per enviar els resultats obtinguts 
(Figura 3).
FIGURA 2. Diagnòstics per grups de malalties del Programa de Cribratge Neonatal de Catalunya els darrers 5 anys (2014-2018)
FIGURA 3. Algoritme de funcionament de la prova del taló del Programa de Cribratge Neonatal de Catalunya
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de la prova també es detecten infants portadors sans (que 
tenen una alteració genètica relacionada amb la malaltia 
però que no la desenvoluparan), així com altres patologies 
que no són l’objecte del programa. L’abordatge d’aquestes 
malalties es realitza com en la resta de casos, a través de les 
unitats d’expertesa clínica corresponents.
Després del cribratge, les mostres de sang s’emmagat-
zemen durant cinc anys al laboratori de cribratge neonatal 
de Catalunya, per si poguessin ser d’utilitat per a la realit-
zació de noves anàlisis, en benefici del mateix infant.
En l’actualitat, només algunes de les malalties incloses 
en el programa de cribratge neonatal tenen cura però el 
seu abordatge precoç permet reduir els símptomes i les 
lesions que es produirien en absència d’un tractament 
adequat. Això canvia de manera decisiva la vida d’aquests 
nadons i les seves famílies.
La majoria dels nadons no té cap malaltia de les in-
closes en el programa. Aleshores, s’envia al domicili dels 
progenitors una carta comunicant el resultat normal de la 
prova. En els casos en els quals la prova de detecció re-
sulta positiva, el laboratori de cribratge neonatal comuni-
ca el cas a un centre expert en el diagnòstic i tractament 
d’aquella malaltia (unitat d’expertesa clínica), que es posa 
en contacte amb la família per a programar una visita i 
realitzar les exploracions necessàries per tal de descartar o 
confirmar el diagnòstic.
En el cas que el diagnòstic es confirmi, la unitat 
d’expertesa clínica informa els progenitors sobre tots els 
aspectes de la malaltia del nadó i s’inicia el tractament 
el més aviat possible (Figura 3). També se’ls dona asses-
sorament genètic i es realitza el seguiment oportú amb 
l’objectiu de comprovar l’eficàcia del tractament. A través 
FIGURA 4. Tríptic informatiu del Programa de Cribratge Neonatal de Catalunya que s’entrega a les famílies
